別紙 
令 和 4 年度 先天 性 代謝 異常 等 検査 仕様 書 


1 検査 方 法 等 
(1) 検査 対象 疾病 及び 検査 方 法 
別表 の と お り と する 。 
(2) 再 提出 及び 精密 検査 に つい て 
測定 の 結果 、 再 提出 及び 精密 検査 に 該当 する 検体 の 取扱 い に つ いて は 、 必 要 に 応じ て コン サル タ 
ント 医 に 連絡 し 、 そ の 指示 に 従 う 。 
(3) 検査 不能 検体 の 取扱 い 
検査 不能 検体 は 次 の と お り と し 、 検 査 不能 検体 は 、 原 則 と し て 検査 し な い 。 
な お 、 検 査 不能 検体 は 、 検 査 機関 か ら 医 療 機 関 等 に 再 採血 を 依頼 する 。 
ア 採血 量 の 不足 の 検体 
イ 採血 不備 の 検体 
(4) 検体 数 
先天 性 代謝 異常 等 検査 、 先 天性 副 園 過 形 成 症 検査 、 先 天性 甲状腺 機能 低下 症 検査 
各 年 間 見 込 件 数 7,517 件 














































































































































































































2 検査 の 実施 
(1) ろ紙 等 の 配付 
採血 ろ紙 及び 検体 送付 用 封筒 は 、 あ ら か じ め 予 定 分 を 検査 機関 か ら 産科 医療 機関 (助産 所 を 含む 。 
以下 「 医 療 機関 等 」 と いう 。) に 配付 する 。 
(2) 検査 及び 結果 の 通知 等 
ア 検査 機関 は 、 医 療 機 関 等 か ら 送 付 さ れ た 検体 に つい て 速やか に 検査 を 行う も の と する 。 
イ 検査 機関 は 、 検 査 の 結果 を 当該 医療 機関 等 に 通知 する も の と し 、 異 常 あ る い は 異常 の 疑い の 
ある 場合 は 、 必 要 に 応じ て コン サル タン ト 医 に 連絡 し 、 判 定 を 依頼 する も の と する 。 
検査 機関 は 、 検 体 が 送付 され て きた と き は 、 台 帳 に 記録 し 、 こ の 検査 の 実施 状況 を 把握 し 、 
毎月 の 実施 数 、 結 果 及び 要 精 密 検 査 と 判定 し た 児 を 翌月 15 日 まで に 県 子ども 子育て 支援 室 課 に 報 
告 する 。 
エ 検査 機関 は 、 検 査 後 の 検体 を 1 年 間 保管 し て お くも の と する 。 




















































































































































































































3 その 他 
(1) 本 事業 の 実施 に あたっ て は 、 責任 ある 体制 を 確保 し 、 対象 者 の プラ イバシー に は 十分 留意 する こ 
と と する 。 
(2) 医療 機関 等 に お ける 採血 料 、 検 体 郵送 料 は 、 こ の 検査 を 希望 する 保護 者 の 負担 と する 。 






























































検査 対象 疾患 検査 方 法 








フェ ニル ケト ン 展 症 
メー プル シロ ッ プ 尿 略 
ホモ シス チン 尿 症 
シト ルリ ン 血 症 1 
アル ギ ノ コハク 酸 尿 症 
シト リン 欠損 症 
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アミ ノ 酸 代謝 異常 症 












































メチ ル マ ロ ン 酸 血 症 
プロ ピオ ン 酸 血 症 
B ケト チオ ラー ゼ 欠 損 症 
イン ツ 吉 草酸 血 症 
メチ ルク ロト ニル グリ シン 展 症 
ヒド ロキ シメ チル グル タル 酸 (HMG) 
複合 カル ボキ シラ ー ゼ 欠損 症 

グル タル 酸 血 症 1 型 


































































































有機 酸 代謝 異常 





LT 




















タン デム マス 法 





尋 


















































エー 


MCAD 欠損 症 
VLCAD 欠損 症 
TFP/LCHAD 欠損 症 
CPT1 欠損 症 
CPT2 欠損 症 
CACT 欠損 症 
全身 性 カル ニチ ン 欠 乏 症 






















































































脂肪 酸 代謝 異常 


尋 






















































































グル タル 酸 血 症 2 型 
本 エン ザイ ムイ ム ノ アッ セイ 法 又は タ 
























































先天 性 甲状腺 機能 低下 症 エン ザイ ムイ ム ノ アッ セイ 法 

















Rs ボ ポイ トラ ー 法 又は ガラ クト ー ス 脱水 
ガラ クト ー ス 血 症 素 酵素 ・ マ イク ロ プ レー ト 酵 素 法 





























